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1. Contexto 

Inferência de Haplótipos (IH) é um grande desafio, pois ainda não foi proposto um 

modelo de sequenciador (next-generation sequencing) capaz de obter este tipo de dado 

diretamente no laboratório a custo razoável de tempo e recursos. Este tipo informação é 

valioso para o entendimento da evolução das espécies, assim como em estudos de associação, 

que visam correlacionar a ocorrência de certas doenças genéticas com padrões herdados nas 

células gaméticas (células haplóides). Diante da necessidade de se obter tal tipo de informação 

e da limitação dos sequenciadores hoje existentes, a solução encontrada é inferir 

combinatoriamente/estatisticamente haplótipos a partir de genótipos. 

 Muitos métodos para IH foram propostos [1][2][3][4], sendo aqueles que exploram 

certas estatísticas da população os que apresentaram melhor desempenho do ponto de vista 

da qualidade dos resultados. Infelizmente, as taxas de erros das abordagens ainda são muito 

altas, o que faz com que um viés significativo seja adicionado às análises que usam como base 

os haplótipos inferidos por tais modelos. Em um estudo prévio realizado por Rosa e Guimarães 

[5] verificou-se que, embora os algoritmos de IH apresentem taxas de erros próximas, 

diferentes abordagens tendem a errar em locais distintos das sequências de genótipos, uma 

vez que cada uma delas utiliza diferentes insights e estratégias para tentar resolver o 

problema. Reunir todas estas estratégias em um único software seria algo inviável tendo em 

vista a complexidade do problema e o fato de que muitos destes insights não podem ser 

aplicados concomitantemente, pois se contradizem em alguns aspectos.   

 Diante da problemática, surgiu a hipótese de que, se for possível caracterizar as 

regiões das sequências de genótipos em que cada método tende a errar, seria então possível 

desconsiderar as soluções de cada método para estas regiões, tornando possível um ensemble 

baseado em propriedades. Para isso, faz-se necessário estabelecer correlações entre as 

métricas de erro de inferência e as propriedades (características) dos genótipos. 

 

2. Objetivo 

 O objetivo deste projeto é utilizar redes neurais artificiais para estabelecer correlações 

entre medidas de erro (como Error Rate, Switch Error e Switch Distance) de diversos métodos 

de IH e propriedades dos genótipos (como número de símbolos 2, nível de conservação, entre 

outras) e, assim, predizer aquelas. Como produto do projeto, será elaborado um programa 

para predizer erro em IH, onde o número de variáveis de erro e de propriedades será 

variável/parametrizável.  



3. Cronograma 

 

  Agosto Setembro Outubro Novembro 

Atividade S3 S4 S1 S2 S3 S4 S1 S2 S3 S4 S1 S2 S3 S4 

Definição do tema e 
levantamento bibliográfico                             

Definição do escopo                             

Construção das redes neurais                             

Implementação do programa                             

Elaboração do relatório                             

Elaboração da apresentação                             

 

4. Possíveis Avaliadores 

- Aluizio Fausto Ribeiro Araújo 

- Kátia Silva Guimarães 
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